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placed in ice­cold PSS buffer (130 mM NaCl, 4.7 mM KCl, 1.18 mM KH PO , 1.17 mM MgSO , 14.9
mM NaHCO , 5.5 mM dextrose, 0.026 mM EDTA, and 2.5 mM CaCl ). Rings of jejunum were
mounted on a 610M Myograph (DMT) in PSS buffer with constant oxygenation, and the temperature
was maintained at 37 °C over a 30­min equilibration period. Passive tension was applied by mechanically
expanding jejunum ring segments at 100­ to 200­μm intervals, and buffer was exchanged before tissues
were allowed to equilibrate for an additional 20 min. Tissues were treated with K­PSS buffer (PSS with
60 mM KCl, 74.7 mM NaCl) or 100 μM carbachol to induce contraction. For KCl treatment, the mean
peak contractile force was taken for several independent rounds of contraction over a 30­min period.
Student’s unpaired t test was used to compare independent datasets. For all data, error bars
represent SD. Analysis of Mendelian ratios was done using Chi Squared analysis to determine whether
the difference between expected and observed ratios was significant. A P value less than 0.05 was
considered statistically significant. All statistical analyses were performed using Prism 6.0 (GraphPad
Software) or Microsoft Excel.
Ethical approval of an MMIHS patient from consanguineous parents was granted by
the Erasmus Medical Center Ethical Committee (Medisch Ethische Toetsings Commissie, Metc
2011/148, ABR form, NL35920.042.11). The family approved a written informed consent form before
inclusion in the study. Mouse experiments were approved by the Institutional Animal Care and Use
Committees of the University of Rochester School of Medicine and Dentistry and the University of
Nevada, Reno.
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